














は じ め に







































　【入院時現症】体重：2,338 g （－0.07 SD），身長：















































かった．脊髄性筋萎縮症 （Spinal muscular atrophy；





WBC 14,260 /μl TP 3.7 g/dl 先天代謝異常スクリーニング（日齢 4） 異常なし
RBC 369 ×104/μl Alb 2.6 g/dl α-グルコシダーゼ活性 （日齢 29）異常なし
Hb 13.9 g/dl T-bil 3.7 mg/dl
Ht 42.2 ％ BUN 7.6 mg/dl 遺伝学的検査
Plt 26.4 ×104/μl Cr 0.54 mg/dl 染色体（G分染法） （日齢 29） 46,XX
AST 51 U/l 染色体（FISH法） （日齢 29）SNRPN遺伝子欠失なし
血液ガス分析（静脈血） ALT 12 U/l SMN1遺伝子・SMN2遺伝子（日齢 64）異常なし
pH 7.140 LDH 345 U/l DM遺伝子 （日齢 64）異常なし
pCO2 71.7 Torr CK 528 U/l DNAメチル化解析 （日齢 64）メチル化プライマーでのみ増幅あり
HCO3－ 23.9 mmol/l Glu 59 mg/dl
BE －6.5 mmol/l Na 140 mEq/l その他
Lac 3.01 mmol/l K 4.3 mEq/l 頭部MRI （日齢 15）ごく軽度の脳萎縮
Cl 112 mEq/l 眼科診察 （日齢 17）異常なし
CRP ＜0.05 mg/dl










Bar C, et al.8）
フランス
（2017）
Cizmecioglu FM, et al.11） 
スコットランド
（2018）
Singh P, et al.5）
アメリカ合衆国
（2018）
Yang L, et al.4）
中国
（2020）
症例数 61 90 355 134
胎動減少 27％ 82.5％ 78％ 87.9％
羊水過多 23％ 22.7％ 18％ 42.6％
骨盤位 - 23.1％ - -
帝王切開 67％ 44％ 53.5％ 82.8％
早産 20％ 25.8％ 26％ 16.4％
低出生体重児 - 23.6％ 34％ 34.3％
SGA 30％ 36％ - -
哺乳障害 84％ - 95.8％ 99.3％
経管栄養 84％ 86％ 75％ 69.4％
経管栄養日数＊ 38 日 30 日 - -
診断日数＊ 18 日 70 日 - -
筋緊張低下 - - 99.7％ 98.5％
弱い啼泣 - - 95％ 97.8％
人工呼吸器の使用
気管挿管＊ 9.8％（16 日） - - -
CPAP＊    33％（13.5 日） - - -
酸素投与 32％ - - -
入院日数＊ 32 日 27 日 - 17 日





















筋疾患を想起させる2）．Laugel, et al. による新生児
144 例の検討では Floppy infant を呈する疾患で最
も頻度の高いものは中枢性の筋緊張低下（98 例，
68％）で，神経筋疾患を含む末梢性の筋緊張低下は
15％（22 例），原因不明が 17％（24 例）であった．
中枢性のうち低酸素性虚血性脳症と頭蓋内出血が全


















































　Kimonis, et al. の 352 例の検討では，PWSの診断
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A FEMALE PATIENT WITH PRADER-WILLI SYNDROME  
DIAGNOSED IN EARLY INFANCY
Akio EBATA＊, Masafumi AOKI, Mariko TAKASE,  
Yuko SAKURAI, Motoichiro SAKURAI and Yoshifusa ABE
　Abstract 　　 The patient was a girl delivered by cesarean section at 36 weeks of gestation.  Polyhy-
dramnios was detected in the fetal period, and she had severe muscular hypotonia, a weak cry, and aki-
nesia immediately after delivery.  She was treated with non-invasive positive-pressure ventilation, al-
though oxygen was not required.  She had feeding problems owing to the absence of a swallowing reflex. 
Hence, she required tube feeding.  She was a floppy infant, and her symptoms suggested a neuromuscu-
lar disease initially.  Although she required mechanical ventilation and tube feeding for a long time, her 
hypotonia improved in a time-dependent manner, and it was a clue for suspecting Prader-Willi syndrome 
（PWS）.  In the genetic examination, DNA methylation testing was useful for diagnosis in our patient. 
Considering the improvement of hypotonia in a time-dependent manner, a final diagnosis of PWS in early 
infancy was made.
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